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Parmi elles, les neurofibromatoses et la sclerose tubereuse 
de Boumeville, affections dont la prise en charge 
pluridisciplinaire repose sur le diagnostic precoce de la maladie 

et de ses complications. 
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L es phacomatoses sont un ensemble 
d’affections, souvent hereditaires, 
associant des anomalies congeni- 
tales, plus ou moins etendues et mul- 
tiples du developpement, sexprimant 
sous la forme de malformations, de 
tumeurs ou d’hamartomes. Ces ano- 
malies s’expliquent par un trouble por- 
tant sur les feuillets embiyonnaires pri- 
mitifs. Certaines genodermatoses 
peuvent etre regroupees sous cette 
appellation, leurs manifestations etant 
bees a des anomalies des derives de 
la crete neurale. 1 Nous developperons 
plus specifiquement les neurofibro- 
matoses et la sclerose tubereuse de 
Boumeville. 

NEUROFIBROMATOSES 

La classification des neurofibromato- 
ses (NF) la plus utihsee est celle de 
Riccardi, fondee sur des criteres cli- 
niques. 2 Elle permet de clairement dis- 
tinguer la neurofibromatose de type 1 
(historiquement nominee maladie de 
von Reckhnghausen) et la neurofi- 


bromatose de type 2 selon des crite- 
res diagnostiques bien codifies; le 
type 3 correspond a une forme mixte 
tenant a la fois du type 1 et du type 2. 
La neurofibromatose de type 4 per- 
met de classer les formes variantes 
inclassables par ailleurs. La neurofi- 
bromatose de type 5 comprend les for- 
mes segmentaires selon la classifica- 
tion de Roth. 3 La neurofibromatose de 
type 6 est definie par l’unique presence 
de nombreuses taches cafe au lait. La 
neurofibromatose de type 7 designe 
une forme de type 1 a debut tardif, 
apres la troisieme decennie. 

Neurofibromatose de type 1 
Epidemiologie et genetique 

La neurofibromatose de type 1 
represente 95 % des neurofibroma- 
toses et correspond a la plus frequente 
des maladies autosomiques dominan- 
tes, avec une incidence de 1/3000 a 
3 500 naissances. 4 Le gene de la neuro- 
fibromatose de type 1 estun gene sup- 
presses de tumeur localise sur le 
chromosome 17 dans la region 17ql 1.2. 
Sa penetrance est virtuellement de 


100 % a l'age de 8 ans, et les muta- 
tions de novo en representent environ 
la moitie des cas. La neurofibromatose 
de type 1 se caracterise par une grande 
variabilite de son expression pheno- 
typique, que l’on retrouve egalement 
au sein d’une meme famille. Le pro- 
duit du gene NF1, la neurofibromine, 
est une proteine cytoplasmique de la 
famille des GAP proteines ( GTP-acti- 
vating protein), intervenant dans la 
regulation negative, le controle de la 
differenciation et de la prohferation 
celluiaire de la voie de p21 ras, pro- 
teine imphquee dans la regulation et 
la differenciation celluiaire. 2 

Criteres diagnostiques 

Le diagnostic de neurofibromatose 
de type 1 peut etre porte chez un indi- 
vidu si au moins 2 des 7 criteres sont 
trouves (tableau 1). Compte tenu des 
excellentes sensibilite et specificite de 
ces criteres cliniques, il n’estpas neces- 
saire d’avoir une confirmation mole- 
culaire. 5 

Les taches cafe au lait (fig. 1) sont 
parmi les manifestations les plus fre- 
quentes et precoces (avant Fage de 
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Criteres diagnostiques des neurofibromatoses 
de types 1 et 2 


NEUROFIBROMATOSE DE TYPE 1 


Le diagnostic peut etre porte chez un individu si au moins 2 des 7 criteres suivants 
sont trouves: 

O Au moins 6 taches cafe au lait de plus de 5 mm dans leur plus grand diametre 
chez des individus prepubertaires, et de plus de 15 mm chez des individus puberes 
© Au moins 2 neurofibromes de n'importe quel type ou 1 neurofibrome plexiforme 
© Lentigines axillaires ou inguinales 
0 Un gliome optique 

© Au moins 2 nodules de Lisch (hamartomes iriens) 

© Une lesion osseuse caracteristique comme une dysplasie spheno'i'de, un amincissement 
de la corticale des os longs avec ou sans pseudarthrose 
0 Un parent du premier degre atteint de neurofibromatose de type 1 suivant les criteres 
precedents 


NEUROFIBROMATOSE DE TYPE 2 


** Schwannomes vestibulaires bilateraux 

ou 

** Un parent au premier degre ayant une neurofibromatose 2 
+ un schwannome vestibulaire 

ou 2 des manifestations suivantes: neurofibrome, meningiome, gliome, schwannome, 
cataracte posterieure 


2 ans) de la neurofibromatose de 
type 1. De repartition et de taille varia- 
bles, leurs contours sont nettement tra- 
ces et leur teinte matron plus ou moins 
fonce. Elies sont retrouvees dans plus 
de 90 % des cas a l’age adulte et cons- 
tituent un des meilleurs signes dia- 


gnostiques de neurofibromatose de 
type 1, sans pour autant en etre spe- 
cifiques. En pratique, tout enfant ayant 
plus de 6 taches cafe au lait doit etre 
suivi comme un patient atteint de 
neurofibromatose de type 1 jusqu’a 
preuve du contraire. 


Les lentigines ressemblent a des 
taches cafe au lait de taille beaucoup 
plus petites, de fordre de 1 a 3 mm 
de diametre et de topographie bien 
specifique (fig. 2). D’apparition plus 
tardive que les taches cafe au lait, elles 
sont retrouvees chez plus de 80 % des 
patients a l’age de 6 ans. Elies siegent 
de (agon preferentielle en regard des 
aires axillaires (signe de Crowe) mais 
egalement du tronc et des aires ingui- 
nales. II s’agit d’un signe dermatolo- 
gique precoce qui, en presence de plus 
de 6 taches cafe au lait, permet de faire 
le diagnostic de neurofibromatose de 
type 1 chez un jeune enfant. 

Les neurofibromes sont des tumeurs 
benignes. On en distingue 3 types : 

- les neurofibromes cutanes, petites 
tumeurs dermiques molles, mobiles, 
avec la peau de couleur rosee ou vio- 
lacee, de taille et nombre variables, 
predominant sur le tronc; ils se deve- 
loppent a partir de la puberte, et leur 
incidence est de 95 % chez les patients 
adultes (fig. 3) ; 

- les neurofibromes nodulaires periphe- 
riques ou neurofibromes sous-cutanes, de 
topographie dermique et hypoder- 
mique; ils sont retrouves chez 20 % 
des patients adultes et se developpent 
rarement avant la deuxieme enfance ; 
a l’examen clinique, il s’agit de lesions 
sous-cutanees facilement palpables. 



mm Taches cafe au lait multiples dans le cadre lil'UUU Lentigines du tronc. 

d'une neurofibromatose de type 1. 
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bombant sous la peau, isolees ou en 
chapelet, fermes souvent sensibles, 
voire douloureuses a la palpation; 

- les neurofibromes plexiformes touchant 
a la fois le derme, Phypoderme et les 
tissus sous-cutanes et pouvant s’asso- 
cier a une hypertrophie des tissus 
mous et des structures osseuses de voi- 
sinage (fig. 4); ce sont des tumefac- 
tions de taille tres variable (de 
quelques centimetres a un segment 
corporel), de texture irreguliere, sou- 
vent associees a une hyperpilosite 
et/ou une hyperpigmentation en 
regard; ils sont souvent congenitaux 
et sont visibles avant Page de 5 ans ; 
retrouves dans un tiers des cas, ils ten- 
dent a se developper a Padolescence; 
leur retentissement esthetique peut 
etre considerable. 

Les nodules de Lisch correspon- 
dent a de petits hamartomes iriens, 
sans consequence fonctionnelle. Leur 
taille et leur nombre augmentent avec 
Page : on les trouve chez 10 % des 
sujets atteints avant 6 ans et dans plus 
de 90 % des cas apres 16 ans. Un exa- 
men a la lampe a fente permet de met- 
tre en evidence des petits nodules fai- 
sant saillie sur la face anterieure de 
fiiis, quasi pathognomoniques. 

Manifestations neurologiques : le 
gliome des voies optiques 6 est la 
tumeur intracerebrale la plus frequente 
dans la neurofibromatose de type 1 
(5 a 15 %). Dans la majorite des cas, 
il reste asymptomatique au decours 
de la vie. Les gliomes des voies 
optiques symptomatiques se develop- 
pent avant Page de 9 ans et peuvent 
s’accompagner dune baisse de Pacuite 
vis uelle, dune puberte precoce (secon- 
daire a la compression hypophysaire) . . . 
Leur evolutivite est le plus souvent limi- 
tee aux 6 premieres annees de la vie, 
incitant a realiser dans ce contexte une 
imagerie par resonance magnetique 
(IRM) puis, apres 6 ans, un examen 
ophtalmologique incluant un champ 
visuel jusqu’a la puberte. 

Les atteintes osseuses caracteris- 
tiques: les pseudarthroses des os 
longs, et plus particulierement du tibia. 
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concement 1 a 5 % des patients et sont 
secondaires a des dystrophies osseu- 
ses congenitales. Elies peuvent rester 
inaperpues pendant des mois, a l’ori- 
gine de fractures a repetition. La pseu- 
darthrose se caracterise par une incur- 
vation du tiers distal du tibia associee 
a une instabilite. Les dysplasies sont 
egalement frequemment rencontrees, 
touchant notamment les ailes sphe- 
noides, les vertebres (aspect en fes- 
ton ou scallopmg), responsables de 
scolioses ou cyphoscolioses majeures 
necessitant une chirurgie. 

Complications 

Les manifestations et complications 
de la neurofibromatose de type 1 sont 
recherchees systematiquement par 
l’examen clinique. 

Les difficultes d’apprentissage 
sont la plus frequente des complica- 
tions pediatriques de la neurofibro- 
matose de type 1. Presentes dans 40 
a 50 % des cas, elles entravent signi- 
ficativement la scolarite. Elles s’ac- 
compagnent generalement d’une intel- 
ligence normale. Leur prise en charge 
en neuropediatrie specialisee est 
indispensable a l’amelioration des per- 
formances scolaires. 

Cancer: l’esperance de vie des 
patients atteints de neurofibromatose 
de type 1 est inferieure de 10 a 15 ans 
a celle de la population generale. Cette 
surmortalite precoce s explique par la 
survenue de complications diverses 
et variees incluant une « discrete » sur- 
mortalite liee au cancer (tableau 2). 
Les tumeurs malignes des games ner- 
veuses sont la principale complication 
de la neurofibromatose de type 1 par 
sa gravite et sa frequence (3 a 4 % 
des cas). De mauvais pronostic, elles 
se developpent a partir de neurofi- 
bromes nodulaires ou plexiformes. En 
pratique, tout patient ayant au moins 
2 neurofibromes sous-cutanes et/ou 
1 neurofibrome plexiforme est a risque 
de developper une tumeur maligne 
des gaines nerveuses et doit faire l’ob- 
jet d’une surveillance plus rappro- 
chee. 7,8 Toute augmentation rapide de 



ULU1LK1 Multiples neurofibromes 
cutanes du dos. 



EUII Neurofibrome plexiforme de la 
cuisse. 


taille d’un neurofibrome, Papparition 
ou la modification de douleurs, la sur- 
venue de signes neurologiques defi- 
citaires conduisent a programmer une 
biopsie chirurgicale profonde sans 
delai. 9 

Prise en charge 

A l’heure actuelle, il nexiste pas de 
traitement specifique. La prise en 
charge des manifestations dermato- 
logiques de la maladie est la demande 
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Manifestations et complications de la neurofibromatose de type 1 



m 


prioritaire des patients. En pratique, le 
traitement par laser C0 2 des neurofi- 
bromes cutanes est tres efficace et bien 
tolere. II est indique pour l’exerese des 
neurofib romes de petite taille. Pour les 
neurofibromes plus volumineux, et 
notamment les neurofibromes plexi- 
formes, des interventions specifiques 
de chirurgie plastique, voire multidis- 
ciplinaire, peuvent etre proposees. La 
prise en charge chirurgicale de ce type 
de lesion a fortement progresse ces 
demieres annees, permettant une ame- 
lioration significative de la qualite de 
vie des patients. L’indication doit etre 
pesee par une equipe experimentee, 
compte tenu du risque de complica- 
tions peroperatoires, notamment de 
saignement du fait de la dysplasie 
vasculaire. Contrairement aux idees 
revues, la chirurgie du neurofibrome 
n’augmente pas le risque de transfor- 
mation ulterieure. 

La neurofibromatose de type 1 est 
une maladie d evolution imprevisible 



tout au long de la vie, necessitant un 
suivi clinique regulier afin de detec- 
ter precocement les complications, 
notamment chez les patients ayant un 
phenotype a risque, defini par l'exis- 
tence de neurofibromes sous-cutanes 
multiples. 5 ’ 7 

Compte tenu de la diversite des 
atteintes, la prise en charge multidis- 
ciplinaire au sein de centres speciali- 
ses*, en relation etroite avec le mede- 
cin traitant et/ou le pediatre est 
souhaitable. 

En Fabsence de complication, un 
suivi annuel est preconise, reposant 
avant tout sur Fexamen clinique. Les 
examens complementaires ne sont a 


* Le Centre neurofibromatoses - Ile-de-France est 
un centre de reference labellise par le ministere 
de la Sante (coordinateur : P r P. Wolkenstein, ser- 
vice de dermatologie, hopital Henri-Mondor, 94010 
Creteil Cedex) s’appuyant sur NF-France, une filiere 
de soins monothematique consacree aux neurofi- 
bromatoses, et ayant developpe une consultation 
specialisee dans chaque region frangaise. 


effectuer que sur des arguments cli- 
niques. 8 La seule exception contro- 
versee est peut-etre Fimagerie par reso- 
nance magnetique (IRM) nucleaire 
des voies optiques, recommandee en 
particulier chez les enfants de moins 
de 6 ans pour detecter et suivre un 
gliome des voies optiques evolutif. 6 

Le conseil genetique doit etre pro- 
pose aux couples en age de procreer. 
II repose sur le diagnostic precis de 
Faffection et s’adresse aux personnes 
atteintes ou ayant des apparentes avec 
une maladie genetique. L’identification 
des mutations NF1 est obtenue actuel- 
lement en combinant plusieurs tech- 
niques de biologie moleculaire dans 
plus de 85 % des cas. Ce diagnostic 
moleculaire permet de discuter le dia- 
gnostic antenatal et le diagnostic pre- 
implantatoire. 

Neurofibromatose de type 2 

La neurofibromatose de type 2 10 est 
une maladie autosomique dominante 
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beaucoup plus rare que celle de type 1, 
avec une incidence de 1/33000 a 
1/40000 naissances dont les criteres 
diagnostiques sont detailles dans le 
tableau 1. Le gene de la neurofib ro- 
matose de type 2 a ete identifie sur 
le chromosome 22 dans la region 
22ql2.2. Sa penetrance est complete 
a l’age de 30 ans, et les mutations de 
novo representent environ 50 % des 
cas. 

Les manifestations neurologiques 
sont au premier plan. Les schwanno- 
mes vestibulaires sont presents dans 
90 % des cas, se manifestant classi- 
quement apres l’age de 20 ans. 

Les manifestations cutanees sont 
inconstantes a type de taches cafe au 
lait (en nombre rarement superieure 
a 2), des schwannomes, voire rarement 
des neurofibromes. 

Les anomalies oculaires sont ega- 
lement frequentes, majoritairement 
representees par une cataracte juve- 
nile posterieure. . . 

La neurofibromatose de type 2 a un 
mauvais pronostic avec une esperance 
de vie de Ford re de 50 ans. Elle sem- 
ble correlee a la presence d’hamarto- 
mes iriens et de certaines mutations. 
La prise en charge est assuree au mieux 
par des centres specialises** multidis- 
ciplinaires (neurologues, neurochirur- 
giens et oto-rhino-laryngologistes). 12 ' 13 

Autres neurofibromatoses 
Neurofibromatose segmentaire ou de type 5 

Les neurofibromatoses segmentai- 
res sont exceptionnelles, avec une pre- 
valence de moins de 0,001 %, clas- 
sees selon Roth en neurofibromatose 
segmentaire vraie, neurofibromatose 
segmentaire avec atteinte profonde 
sous-jacente, neurofibromatose seg- 
mentaire hereditaire, neurofibroma- 
tose segmentaire bilaterale. 3 Elies asso- 
cient classiquement neurofibromes, 
taches cafe au lait, voire lentigines, 
sur un seul segment corporel voire sur 
un hemicorps . . . Le diagnostic ne peut 
etre porte qu’apres avoir elimine le dia- 
gnostic de neurofibromatose de type 1 
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ou 2. Les neurofibromatoses seg- 
mentaires resultent probablement 
dune mutation somatique postzygo- 
tique. Le conseil genetique doit etre 
prudent, car il existe quelques cas 
exceptionnels de neurofibromatose de 
type 1 heritee de parents ayant une 
forme segmentaire. 

Autres formes 

Lassociation dun syndrome de 
Noonan (cou court wee. pterygium colli 
ptose palpebrale, petite taille, pectus 
excavatum, oreilles implantees has et 
malformation cardiaque) et d’une 
neurofibromatose de type 1 a ete rap- 
portee. Les taches cafe au lait rappor- 
tees dans le syndrome de Noonan cor- 
respondent probablement a des 
patients qui ont un phenotype a la 
fois de neurofibromatose de type 1 
et de Noonan, secondaire a des dele- 
tions etendues au locus NF1 et dis- 
tinct du syndrome de Noonan vrai. 14 
Le syndrome de Watson est une mala- 
die autosomique dominante associant 
une stenose de l’artere pulmonaire, des 
taches cafe au lait et un retard men- 
tal; e’est une variante de la neurofi- 
bromatose de type 1 avec stenose pul- 
monaire, comme en temoigne le gene 
mute identifie sur le gene NFL 

SCLEROSE TUBEREUSE 

D E BOURN E VILLE 

La sclerose tubereuse de Boumeville 
est une maladie genetique a trans- 
mission autosomique dominante dont 
Fincidence est estimee a 1/10 000 nais- 
sances. 15 ' 16 Deux locus majeurs TSC1 
et TSC2 ( tuberous sclerosis complex 1 
et 2), respectivement localises sur les 
chromosomes 9 (9q34) et 16 (16pl3), 
sont impliques dans la maladie. II s’agit 
de genes suppresseurs de tumeur 
codant pour Fhamartine et la tuberine, 
qui regulent negativement rab (GTPase) 
et mTorr, proteines impliquees dans 
regulation et la proliferation cellu- 
laire. 17 La mutation de TSC2 serait 
associee a une forme phenotypique 
plus grave. 18 Plus de 50 % des cas sont 
sporadiques, lies a des mutations sur- 


venant de novo. La penetrance*** de 
la sclerose tubereuse de Bourneville 
est de Fordre de 95 %, avec un phe- 
notype variable, meme au sein d’une 
meme famille. 

Presentation clinique 
Siqnes cutanes 

Les angiofibromes apparaissent 
vers 5 a 7 ans, parfois plus tot, et sont 
presents chez 85 % des adultes ayant 
une sclerose tubereuse de Boumeville; 
ils sont un argument majeur en faveur 
du diagnostic. Ce sont des petits nodu- 
les saillants, fermes, parcourus de fines 
telangiectasies de couleur rose a rouge, 
de taille variable. Ils sont generalement 



lil'lMU Tumeurs de Kcenen multiples 
des orteils. 


localises au niveau des sillons naso- 
geniens, des joues et de la region peri- 
buccale de fa<;on bilaterale et syme- 
trique. Ces lesions augmentent en 
nombre et en taille avec la puberte puis 
restent stables. Histologiquement, ils 
sont a double composante fibreuse 
et vasculaire. 


** Le site neurofobromatose de type 2 du Centre 
neurofibromatoses - Ile-de-France est coordonne 
par le P r M. Kalamarides (service de neurochirur- 
gie, hopital Beaujon, 92110 Clichy). 

*** Frequence avec laquelle un gene manifeste ses 
effets (Dictionnaire Gamier-Delamare). 
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Les plaques fibreuses sont moins 
frequentes et plus precoces, siegeant 
sur le front, le cuir chevelu, le men- 
ton, les paupieres. Leur structure his- 
tologique est celle dun angiofib route. 

Les tumeurs de Koenen (fig. 5) ont 
des lesions pediculees rouges ou de 
couleur chair, souvent keratosiques a 
leur partie distale, qui se developpent 
a partir du lit de l’ongle apres la 
puberte. Leur frequence varie de 20 
a 50 % a l’age adulte. Elies sont patho- 
gnomoniques de la sclerose tubereuse 
de Boumeville et correspondent his- 
tologiquement a des angiofibromes. 

Les plaques « peau de chagrin », 
hamartomes de type collagene, sont des 
plaques epaisses fermes, elastiques, bos- 
selees, a surface « en peau d’orange » 
de taille variable, de couleur chair, brun 
clair, souvent lombaires. Elies appa- 
raissent a partir de la deuxieme decen- 
nie ; leur incidence varie selon les series 
de 20 a 80 %. 

Les taches achromiques ou macu- 
les hypopigmentees, souvent conge- 
nitales, correspondent a des macules 
blanches bien limitees, souvent effi- 
lees, en feuille de Irene ou de sorbier, 
de nombre variable. Elies sont pre- 
sentes dans plus de 90 % des cas, mais 
ne sont pas specifiques de la sclerose 
tubereuse de Boumeville. 

Siqnes neurologiques 

L’epilepsie, le plus souvent gene- 
ralisee, est notee dans 70 a 80 % des 
cas. Le spasme en flexion (syndrome 
de West), observe dans 60 % des cas 
chez l’enfant, et l hypsaryth m ic (trace 
electro-encephalographique caracterise 
par une succession ininterrompue d’on- 
des lentes et de pointes de tres grande 
amplitude, distrtbue sur Tensemble du 
cuir chevelu de I'ayon asynchrone) sont 
tres evocateurs, voire revelateurs de 
sclerose tubereuse de Boumeville. 

Le retard mental existe dans plus 
de 50 % des cas, souvent aggrave par 
une epilepsie mal controlee. Des trou- 
bles du comportement sont frequents. 

Les tumeurs cerebrates sont pre- 
sentes dans 80 % des cas et ont donne 
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leur nom a raffection. La tomodensito- 
metrie et l’IRM permettent d’identifier 
des lesions tres specifiques : nodules 
sous-ependymaires (80 % sont vus 
chez des enfants de moins de 2 ans) 
souvent multiples, periventriculaires, 
precocement calcifies, tubers cere- 
braux et cerebelleux, corticaux et sous- 
corticaux, plus rarement astrocytomes, 
spongioblastomes et gliomes. . . 

Autres siqnes 

Les signes opthabnologiques sont 
essentiellement les hamartomes reti- 
niens (40 % des cas a l’age adulte) 
qui n’alterent pas la fonction oculaire. 

Les signes nephrologiques sont les 
angiomyolipomes multiples renaux 
(presents dans 60 a 80 % des cas a l’age 
adulte) et les kystes renaux multiples, 
plus precoces, egalement frequents. Les 
angiomyolipomes sont des tumeurs 
benignes qui se caracterisent par une 
proliferation a la fois d’adipocytes, de 
fibres musculaires lisses et surtout de 
vaisseaux dysplasiques. Initialement 
peu symptomatiques, ces lesions peu- 


vent s’accompagner ulterieurement 
dune hematurie microscopique, voire 
macroscopique, pouvant parfois mettre 
en jeu le pronostic vital surtout si leur 
diametre est superieur a 3 cm. La trans- 
formation maligne est exceptionnelle. 

Les rhabdomyomes eardiaques, le 
plus souvent multiples et asympto- 
matiques, sont decouverts par echo- 
graphie cardiaque ou IRM. Nean- 
moins, ils peuvent etre cause de deces 
par troubles du rythme ou insuffisance 
cardiaque par obstruction. Presents 
chez pres de 80 % des enfants atteints 
de sclerose tubereuse de Boumeville, 
la plupart de ces tumeurs regressent 
dans le n fa nee ou a fadolescence. 

Lalymphangiomyomatose, atteinte 
pulmonaire exceptionnelle, touche de 
1'acon quasi exclusive les femmes. Son 
incidence radiologique varie de 26 a 
39 % selon les etudes et selon les resul- 
tats des explorations radiologiques. 
Elle est tres frequemment asymptoma- 
tique (< 1 % des cas). Elle survient chez 
Tadulte jeune et est de tres mauvais pro- 
nostic. 


Criteres diagnostiques de sclerose tubereuse 
de Boumeville 


Diagnostic certain: 2 criteres majeurs ou 1 critere majeur et 2 mineurs 

Diagnostic probable: 1 critere majeur et 1 critere mineur 

Diagnostic possible: 1 critere majeur ou 2 criteres mineurs ou plus 

CRITERES MAJEURS 

CRITERES MINEURS 

Angiofibromes/plaques du front 

Puits dentaires 

Fibromes ungueaux 

Polypes rectaux 

Macules hypopigmentees 

Kystes osseux 

Plaques peau de chagrin 

Anomalies de la substance blanche 

Hamartomes retiniens 

Fibromes gingivaux 

Tubers 

Hamartomes extrarenaux 

Nodules sous-ependymaires 

Taches retiniennes blanches 

Astrocytome a cellules geantes 

Lesions cutanees en confettis 

Rhabdomyome cardiaque 

Kystes renaux 

Lymphangiomyomatose 


Angiomyolipomes renaux 



m 
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Evaluation et suivi de la sclerose 
tubereuse de Boumeville au diagnostic 


AU DIAGNOSTIC 


MODALITE DE SUIVI 

Fond d'ceil 

IRM cerebrale tous les 1 a 3 ans 

IRM cerebrale 


(enfance et adolescence +++) 

Imagerie renale (adolescence) 


Echographie renale (tous les 1 a 3 ans) 

Bilan de psychomotricite 


EEG: suivi d’epilepsie traitee 

EEG si epilepsie au diagnostic 


Echographie cardiaque: 
si symptomatologie cardiaque 

ECG 



Tests psychomoteurs 

Echographie cardiaque: si symptomatologie 
cardiaque au diagnostic 



Examens ophtalmologiques (si point d'appel) 

TDM thoracique: femme > 18 ans 


TDM thoracique: femme > 18 ans 


IH'llillll IRM : imagerie par resonance magnetique ; EEG : electroencephalogramme ; 
ECG: electrocardiogramme ; TDM: tomodensitometrie. 


Les atteintes vasculaires sont ega- 
lement tres rares, a type d’anevrisme 
des grosses arteres. 

Les atteintes osseuses sont pre- 
sentes dans les 2 tiers des cas et peu- 
vent etre une aide au diagnostic. La 
radiographie standard permet de 
visualiser des images pseudokystiques 
des phalanges, des plages d’osteo- 
sclerose avec aspects pageto'ides de 
la voute cranienne, des autres os plats 
et des os longs. Un gigantisme localise 
est possible, de meme qtitine hyper- 
trophie costale tres evocatrice chez le 
nouveau-ne. 

Diagnostic et prise en charge 
Du fait de la grande variabilite phe- 
notypique de la sclerose tubereuse 


de Boumeville, il est difficile d’eta- 
blir des criteres diagnostiques. 

Dans la majorite des cas, a lage adulte, 
les malades ont des lesions tres evo- 
catrices ou pathognomoniques : angio- 
fibromes faciaux, tumeurs de Koenen, 
plaques fibreuses, angiomyolipomes 
renaux. . . (tableau 3). En cas de diag- 
nostic difficile, il parait necessaire 
d’effectuer un examen clinique appro- 
fondi du sujet, de sa famille et de com- 
pleter par des investigations com- 
plementaires (imagerie cerebrale, 
examen ophtalmologique, echogra- 
phie renale et cardiaque) [tableau 4]. 
Dans de rares cas, un diagnostic ante- 
natal de sclerose tubereuse de 
Boumeville a pu etre fait par detec- 
tion echographique de tumeurs car- 


diaques, voire cerebrales, precisees par 

IRM. 

Il n’existe pas, actuellement, de trai- 
tement curatif de la sclerose tubereuse 
de Boumeville. Seules les manifesta- 
tions cutanees « affichantes » ou genan- 
tes peuvent etre traitees par chirurgie 
ou laser avec un resultat satisfaisant. 19 

Dans ce contexte, un diagnostic pre- 
coce permet de detecter et de prendre 
en charge au mieuxles atteintes neuro- 
logiques, renales, cardiaques, voire pul- 
monaires, qui sont les causes princi- 
pales de deces. Le pronostic est 
essentiellement neurologique, avec 
une epilepsie souvent difficile a contro- 
ler. Le conseil genetique est difficile 
du fait de la grande variabilite pheno- 
typique. 

CONCLUSION 

Le terme « phacomatose » regroupe 
un ensemble de maladies heterogenes 
cliniquement, tant par leur physiopa- 
thologie que par leur origine mole- 
culaire, telles les neurofibromatoses et 
la sclerose tubereuse de Boumeville. . . 
Ces maladies autosomiques domi- 
nantes peuvent s’accom pagner de 
complications graves dont le depistage 
precoce, en l abserice de traitement 
curatif specifique, permet d’ameliorer 
la prise en charge. ■ 


Les auteurs declarent ne pas avoir 
de conflit d’interets concemant 
les donnees publiees dans cet article. 


SUMMARY Phacomatosis 

Phacomatosis include a group of hereditary disorders mainly characterized by abnormalities of ectodermal origin. Among these diseases, we will more 
precisely put the stress on neurofibromatosis and tuberous sclerosis complex, which corresponds to autosomal dominant disorders, with well defined 
clinical presentation and pathophysiology. In the absence of curative treatment, these diseases require life-long multidisciplinary management, adapted 
to age leading to earlier diagnosis and treatment of complications. 

Rev Prat 2008 ; 58 : 71 7-24 


RESUME Phacomatoses 

Le terme de phacomatose regroupe un ensemble d'affections, souvent hereditaires, caracterisees par des anomalies diverses et multiples portant sur 
les feuillets embryonnaires primitifs, principalement d'origine ectodermique. Parmi ces maladies, nous developperons plus particulierement les 
neurofibromatoses et la sclerose tubereuse de Boumeville, qui sont des affections autosomiques dominantes avec une presentation clinique et 
physiopathologique bien distinctes. La prise en charge pluridisciplinaire de ces affections, en I'absence actuelle de traitement curatif specifique, repose 
sur le depistage precoce de la maladie et de ses complications. ► 
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